O swojej chorobie ADPKD opowiada Pan Mikotaj, lat 46, dializowany od 2 miesiecy.

Cate zycie bytem zdrowy. Nigdy do lekarza nie musialem chodzi¢. O mojej chorobie
dowiedziatem sie jak skonczytem 45 lat. Zaczeto sie od bolu brzucha z tytu, po prawe;j
stronie. Czasem ten bol byt mocniejszy, czasem stabszy, ale nie przechodzit, trwat ze 2
tygodnie, az ktérego$ dnia, po nocnej zmianie, dostatem temperatury i oddatem mocz
z krwig. Probowatem - jak to ja - wzig¢ leki i przeczeka¢, ale byto coraz gorzej, dostatem
dreszczy, wymiotow i brat zawi6zt mnie do szpitala. Tam zrobili mi badania krwi, moczu,
USG, okazato sie, Ze mam bardzo duze nerki z torbielami, niektére torbiele majg nawet
kilka centymetréw, krew i rope w $rodku. Kreatynine we krwi miatem wtedy cztery razy
ponad norme. Lekarze rozpoznali torbielowato$¢ nerek, tzw. ADPKD - chorobe rodzinng,
dziedziczng i dziwili sie, Ze nie wiem, ze jg mam. Dodatkowo miatem bakterie we, stabg
morfologie i wysokie ci$nienie. W szpitalu lezatem 3 tygodnie i dostawatem silne
antybiotyki i leki na ciSnienie. Caty czas sie zastanawiatem sie - skad sie to u mnie wzieto?
Nikt w rodzinie nie chorowat na nerki, mdj ojciec zmart na udar jak miat 50 lat. Ja tez nigdy
dotad nie chorowatem ani na nic sie nie skarzytem. Po szpitalu czutem sie dobrze, bratem
tylko leki na ci$nienie, wrécitem do pracy ale na krétko, znowu zaczatem stabnac i
chudna¢. Miatem wizyte u nefrologa i okazato sie, Ze mocznik jest duzy, mam anemie i
trzeba bedzie zaczyna¢ dializy. Nie mogtem w to uwierzy¢! Jak to sie szybko potoczyto!
Jak mam dalej zy¢ z tymi torbielami w nerkach i dializami? Dlaczego nic nie wiedziatem -
skoro to choroba rodzinna? Czy moje dzieci tez sa chore? I kiedy wtasciwie
zachorowatem? Doktor nefrolog na dtugiej wizycie opowiedziata mi o tej chorobie.
Wyttumaczyta, ze to moze by¢ po ojcu, Ze u niego ta choroba torbielowata nerek mogta
przed $miercig nie dawac objawow i on sam nie wiedziat, ze choruje, tak jak ja dtugo nie
wiedziatem. Ojciec umart na tetniaka w mozgu, ktory czeSciej wystepuje przy tej chorobie
nerek. Doktor mowita mi, Ze torbiele moga byc tez w innych narzadach ale zawsze
najbardziej szkodzg nerkom, Ze niewiele mozna zrobi¢, aby ich wrastanie powstrzymac
ale mozna dba¢ o inne problemy w tej chorobie, o ile sie wie, Ze sie ja w ogdle ma. Na
przyktad mozna kontrolowac i obniza¢ cholesterol, cukier, leczy¢ wysokie ci$nienie,
zakazenia w nerkach, sprawdzac jak szybko torbiele rosng i czy og6lnie nerki sa wcigz
wydolne. Wciaz jest tak, Ze o tej chorobie dowiaduje sie cztowiek za pdzno i juz nic nie
moze zmieni¢ w zyciu i swoim zdrowiu, Zeby ja zahamowac. Nefrolog poradzita mi, zeby

teraz przebada¢ brata i dzieci, zrobi¢ im USG, badania krwi i ci$nienia. Okazato sie, ze



mogtem chorobe przekazac starszej corce. Corka teraz ma 23 lata, w usg widac trzy
torbiele w lewej nerce i bierze juz leki na ci$nienie. Druga cdrka i syn nie majg torbieli w
nerkach, ale s mtodzi i wiadomo, Ze niestety mogg sie u nich jeszcze te torbiele pojawic.
Kazde moje dziecko ma potowe szansy na to, Ze jest zdrowe a potowe, Ze chore - jak w
rzucie monetg. Muszg sie regularnie kontrolowac u lekarza, mierzy¢ ci$nienie, robic¢ usg
bada¢ krew, mocz. U mojego rodzonego brata na szczeScie nie ma w usg torbieli, jest
starszy ode mnie i w tym wieku wiadomo juz, ze jest zdrowy i nie przekaze dalej juz tej
choroby. Dobrze, zZe dowiedziatem sie wszystkiego o ADPKD z ,dobrego” Zrédta. Szkoda
tylko, ze tak pézno. Zaczatem dializy z ,recepta” jak odtad zy¢ z ta chorobg ADPKD. Teraz
robie badania do przeszczepu, mam nadzieje, Ze szybko uda mi sie je skonczy¢. Moja Zona

chce by¢ dawca nerki dla mnie. Zobaczymy.

Mikotaj.

Co warto wiedzie¢ aby zdrowo zy¢ z ADPKD? - opowiada nefrolog.

ADPKD (Autosomal Dominant Polycystic Kidney Disease) to skrdét oznaczajacy
wielotorbielowato$¢ nerek dziedziczong autosomalnie dominujgco. Jest to wrodzona
choroba ogoélnoustrojowa, prowadzaca do nieprawidtowej przebudowy réznych uktadow
i narzadéw. Najpowazniejsze konsekwencje tych zmian widoczne sg w nerkach. W
obrebie ich migzszu dochodzi do tworzenia coraz liczniejszych, powiekszajacych sie
torbieli, ktére stopniowo zastepujg prawidtowa tkanke. Nerki stajg sie duze i przestaja
prawidtowo dziata¢. Torbiele moga wystepowac rowniez w innych narzadach (watrobie,
trzustce, tarczycy, $ledzionie, pecherzykach nasiennych, pajeczynéwce), jednak ich
pozanerkowa lokalizacja rzadko wywotuje powazne skutki zdrowotne. Innymi objawami
ADPKD moga by¢ tetniaki naczyn krwionos$nych (wewnatrzczaszkowe i aorty), wady
zastawki mitralnej serca i przepukliny powtok jamy brzuszne;j.

ADPKD jest najczestszag uwarunkowang genetycznie chorobg obejmujaca nerki.
Wystepuje z czestoscig 1/400 - 1/1000 urodzen. Dziedziczenie ,dominujgce“oznacza, ze
kazde dziecko chorego rodzica ma 50% szans na dziedziczenie tej choroby. Jesli pacjent z

chorobg nie przekaze jej jednemu ze swoich dzieci, wowczas choroba znika z tej rodziny



i wnuki nie mogg jej odziedziczy¢. Dziedziczenie ,autosomalne” oznacza, Ze nastepuje
niezaleznie od ptci i choroba z jednakowa czestoS$cig dotyczy kobiet jak i mezczyzn.

ADPKD wywotane jest dobrze opisanymi mutacjami w obebie dwdch genéw: PKD1
na chromosomie 16 i PKD2 na chromosomie 4. Jest prawdopodobne, Ze inne, jeszcze nie
znane mutacje genowe moga by¢ odpowiedzialne za wystgpienie tej choroby. Wsrod
wszystkich przypadkéw ADPKD mutacje PKD1 s3 stwierdzane najczeSciej (71-85%).
Choroba PKD?2 jest fagodniejsza i rozpoznawana w pdzniejszym oKkresie Zycia.

Niektore osoby z mutacjami genowymi nigdy nie rozwing objawéw ADPKD.
Szacuje sie, ze nawet potowa wszystkich przypadkéw ADPKD nie jest rozpoznawana
z powodu skapych objawéw choroby. Co czwarty pacjent ze S$wiezo postawionym
rozpoznaniem ADPKD jest jedynym cztonkiem rodziny z jawng manifestacjg kliniczna tej
choroby, ktora u pozostatych krewnych przebiega bezobjawowo.

W okoto 15% przypadkéw ADPKD wystepuje u oséb z wykluczonym rodzinnym
wystepowaniem choroby (krewni zostali przebadani i nie majg ADPKD). Oznacza to, ze
pacjent ma nowg mutacje genetyczng, ktéra nie wystepowata u zadnego z rodzicéw.

Zazwyczaj tatwo jest zdiagnozowa¢ ADPKD u oséb z wywiadem rodzinnym.
Podstawowym badaniem przesiewowym jest USG, ktére ujawnia liczne torbiele w obu
nerkach oraz w innych narzadach jamy brzusznej. Nerki sg zazwyczaj powiekszone, cho¢
we wczesnych stadiach choroby moga mie¢ normalny rozmiar. ADPKD rozpoznaje sie na
podstawie uwidocznionej w USG liczby torbieli nerek w zaleznosci od wieku pacjenta i
wywiadu. Diagnoza ADPKD zawsze powinna by¢ postawiona lub potwierdzona przez
doswiadczonego nefrologa.

ADPKD moze by¢ trudniejsze do zdiagnozowania u oséb bez wywiadu rodzinnego,
u ktorych wystgpita nowa mutacja, lub tez cztonkowie rodziny nie maja dolegliwosci albo
zmarli przed rozpoznaniem choroby. W takiej sytuacji konieczne jest uwodocznienie w
usg przynajmniej 10 torbieli w kazdej nerce. Wyniki innych badan obrazowych jamy
brzusznej (tomografii komputerowej lub rezonansu magnetycznego) moga rowniez
stanowi¢ podstawe do rozpoznania i powinny by¢ skonsultowane z nefrologiem.

Decyzja o przeprowadzeniu obrazowego badania przesiewowego u 0s6b z grupy
ryzyka powinna zosta¢ omoéwiona z do$wiadczonym lekarzem. Nalezy uwzglednic¢
potencjalne zagrozenia (np. psychologiczne) i korzysci z postawienia diagnozy.
Zazwyczaj nie zaleca sie wykonywania przesiewowego USG u matych dzieci, chyba, ze

wystepuja wczesne objawy choroby nerek (np krwinkomocz, biatkomocz). Dzieci



rodzicow z ADPKD powinny by¢ pod stalg opieka nefrologa dzieciecego. W kazdym roku
powinny mie¢ wykonany pomiar ci$nienia tetniczego krwi, analize moczu, obserwacje
pod katem objaw6w zakazenia uktadu moczowego, kamicy nerkowej i przepuklin.

Badania genetyczne w kierunku identyfikacji mutacji przyczynowej nie s3
powszechnie wykonywane (mata czuto$¢ metody oraz koszty). Decyzja o badaniu w
ramach poradnictwa genetycznego zawsze powinna zosta¢ omdwiona z doswiadczonym
nefrologiem. Szczeg6élnym wskazaniem do przeprowadzenia badania genetycznego jest
rodzinne dawstwo nerki. Mtody dawca nerki, bez widocznych torbieli w badaniu
obrazowym, powinien mie¢ wykluczong mutacje genetyczng przed oddaniem nerki
krewnemu z ADPKD. Wynik dodatni bedzie przeciwwskazaniem, gdyz nie wiadomo jakie
moze by¢ tempo rozwoju choroby u osoby po oddaniu nerki. Alternatywnym
rozwigzaniem w tej sytuacji jest dawstwo niespokrewnione, czyli pobranie nerki od
osoby spoza grupy ryzyka.

Jak juz wspomniano, manifestacja kliniczna choroby (tzw. ,penetracja genu”) jest
bardzo rézna i nawet wsrod cztonkéw jednej rodziny stopien nasilenia i tempo postepu
ADPKD bywa skrajnie odmienne. Niewydolno$¢ nerek rozwija sie zazwyczaj w Srednim
wieku, lecz nie u wszystkich osigga stadium schytkowe. Prawdopodobienstwo
wystapienia konieczno$ci leczenia nerkozastepczego (przeszczepieniem nerki, dializami)
szacuje sie na mniej niz 2% u oséb ponizej czterdziestego roku zycia. Wskaznik ten
wzrasta do 50 - 75% dla os6b w wieku miedzy 70 a 75 rokiem Zycia.

Czynniki ryzyka rozwoju niewydolnos$ci nerek w przebiegu ADPKD zamieszczono
w tabeli numer 1. Najistotniejszym jest duza objeto$¢ nerek, oceniona w tomografii
komputerowej lub rezonancie magnetycznym. Na wiele czynnikow ryzyka mozna
aktywnie wptynac poprzez zmiany stylu zycia. Zaprzestanie palenia papieroséw, dieta
z ograniczeniem soli, ttuszczow zwierzecych, aktywnos$¢ fizyczna, to niektore ze
sposobow pozytywnego wptywu na przebieg ADPKD.

Wiekszos¢ os6b z ADPKD choruje na nadci$nienie tetnicze (nawet 60-70%
pacjentow z jeszcze prawidtowa czynno$cig nerek w wieku 29 lat). Moze to by¢ pierwszy
objaw tej choroby. Wszystkie osoby zagrozone ADPKD powinny mie¢ wykonywane
regularne pomiary ci$nienia tetniczego. Jezeli zostanie postawione rozpoznane nalezy
wdrozy¢ zasady zdrowego stylu zycia oraz rozpocza¢ leczenie farmakologiczne pod

nadzorem nefrologa.



Zasady zdrowego stylu zycia dla os6b z ADPKD przedstawiono w tabeli numer 2.
W szczegdlnoSci nalezy zwroci¢ uwage na brak konieczno$ci ograniczenia biatka w diecie
oraz aktywnosci fizycznej.

ADPKD nie stanowi medycznego przeciwwskazania do prokreacji. Cigze trzeba
jednak zaplanowa¢, gdyz moga by¢ konieczne wcze$niejsze zmiany w lekach. Podczas
cigzy nalezy odbywac regularne wizyty u nefrologa.

Obecnos¢ krwi w moczu (hematuria), wystepuje u 35-50% oséb z ADPKD i moze
by¢ pierwszym objawem choroby. Pojedynczych krwinek czerwonych nie wida¢ gotym
okiem, ujawnia je laboratoryjna analiza moczu. Epizody hematurii bywajg czeste.
Przyczyna jest krwawienie do torbieli komunikujgcej sie z drogami moczowymi. Leczenie
obejmuje odpoczynek w t6zku i zwiekszanie ilo$ci przyjmowanych ptynéw, az do
ustgpienia krwawienia (2-7 dni). Jesli to nie nastgpi - konieczny jest kontakt z lekarzem.
Krwawienie do torbieli, ktéra nie komunikuje sie z uktadem moczowym, moze objawi¢
sie tylko bdélem i goraczka, bez krwiomoczu.

Podstawowym objawem powiktania w postaci bakteryjnego zakazenia torbieli jest
gorgczka czesto z bdélem w okolicy ledZwiowej. Leczenie odpowiednio dobranym
antybiotykiem, penetrujgcym do  torbieli powinien prowadzi¢ nefrolog.
Antybiotykoterapia jest zazwyczaj dtuzsza, niz w przypadku zakaZzenia u osoby bez
ADPKD. Niektére osoby z wysoka goraczka lub ciezkimi objawami wymagaja
hospitalizacji i dozylnego podawania ptynéw oraz lekow.

U co czwartej osoby z ADPKD rozpoznaje sie kamice dréog moczowych, ktéra moze
powodowac bdl, hematurie lub blokade przeptywu moczu. Leczenie kamicy moczowej
oraz usuwanie ztogdéw blokujacych przeptyw moczu jest niezwykle wazne u pacjentow z
ADPKD. Jesli blokada nie zostanie skutecznie usunieta moze nastapi¢ szybka i trwata
utrata funkcji nerki.

Szacuje sie, ze 25% os6b zADPKD moze mie¢ wade serca, najczeSciej
bezobjawowa, i tylko w wyjatkowych przypadkach konieczna jest operacja
kardiochirurgiczna.

Najpowazniejszym z powiktan w przebiegu ADPKD jest pekniecie tetniaka tetnicy
podstawy mézgu. Pierwszym objawem jest nagly, ostry bdl glowy z towarzyszacymi
wymiotami. Jest to stan zagrozenia zycia i nalezy niezwlocznie zgtosi¢ sie po pomoc
medyczng. Tetniak to wybrzuszenie w $cianie naczynia krwiono$nego wywotane

odcinkowym ostabieniem w jej budowie. Ryzyko pekniecia tetniaka moézgu wzrasta, gdy



jego Srednica przekracza 10 mm. W poréwnaniu z populacja ogélng, tetniaki mézgu u
chorych z ADPKD wystepujg 5 razy czeSciej. Nie ma doktadnie okreslonych wskazan do
wykonywania badan przesiewowych w kierunku wykrycia a nastepnie profilaktycznego
leczenia tetniaka u oséb z ADPKD. Warto je wykona¢ przed planowanym leczeniem
przeciwkrzepliwym, przed transplantacja nerki, oraz gdy w rodzinie wystepuja osoby
z tetniakiem, po przebytym udarze mozgu, ze skargami na nietypowe bole glowy.

Duzo tagodniejszym powiktaniem sg przepukliny w obrebie powtok jamy
brzusznej (pachwinowa, pepkowa), obecne u blisko potowy 0s6b z ADPKD.

Czesto u pacjentéw z ADPKD wystepuja torbiele w migzszu watroby, widoczne juz
przed 30 rokiem zycia. Torbiele watroby najczesciej nie dajg Zzadnych dolegliwoSci i nie
uposledzaja czynnosci tego narzadu. Duze i mnogie torbiele moga wywotywac¢ uczucie
petnosci jamy brzusznej, brak apetytu, duszno$¢ oraz tepy bél w prawym podzebrzu.

Jesli dojdzie do schytkowej niewydolnosci nerek w przebiegu ADPKD nalezy
rozpoczy¢ leczenie nerkozastepcze (zastgpi¢ czynno$¢ niedziatajacych i zniszczonych
nerek). Najlepsza metoda jest przeszczepienie nerki. Optymalnie, aby odbyto sie w trybie
przeddializacyjnym, od dawcy zywego. Konieczne jest jak najszybsze wykonanie badan
kwalifikujgcych do umieszczenia na Krajowej LiScie Oczekujacych na przeszczepienie
nerki (KLO). Przed transplantacjg chirurg moze zaleci¢ usuniecie bardzo powiekszonej
nerki wtasnej, chociaz wspotczesnie zaleca sie aby minimalizowa¢ wskazania do tej
operacji. Poza brakiem przestrzeni na nowy narzad, nefrektomie podejmuje sie w
przypadku silnego bélu, krwiomoczu wymagajacego przetoczen krwi oraz podejrzenia
nowotworu torbieli. Coraz czeSciej taki zabieg wykonywany jest metoda laparoskopowa.
Przezywalnos$¢ nerki przeszczepionej u chorych z ADPKZ jest lepsza w porownaniu do
pacjentow z inng przyczyna niewydolnosci nerek.

W trakcie badan i oczekiwania na przeszczepienie nerki, lub w przypadku istnienia
trwatych lub czasowych przeciwwskazan do transplantacji, konieczne bedzie planowe
rozpoczecie dializoterapii.

Pacjenci z ADPKD powinni jak najwiecej wiedzie¢ o swojej chorobie, o
zagrozeniach znig zwigzanych, o zasadach jej monitorowania i leczenia. Wiedza ta
pozwala kontrolowac¢ chorobe, cieszy¢ sie petniag zycia oraz osigga¢ sukcesy w sferze

rodzinnej i zawodowej



Tabela nr 1: czynniki ryzyka rozwoéju niewydolnosci nerek u ludzi z ADPKD

duza objeto$¢ nerek

wczesny poczatek objawoéw choroby

krwinkomocz, epizody krwiomoczu

nadci$nienie tetnicze przed 35 rokiem Zycia

podwyzszone stezenie kwasu moczowego w surowicy krwi

zwiekszone wydalanie sodu w moczu

Tabela nr 2: ogdlne zasady zdrowego stylu zycia dla pacjentéw obciazonych
ADPKD

ograniczenie soli w diecie do 2 g/dobe (nie dotyczy kobiet w cigzy)




regularna aerobowa aktywnos¢ fizyczna (rower, jogging, nordic-walking,
plywanie), unikanie kontaktowych dyscyplin sportowych (boks, judo) oraz
narazenia na wstrzasy (jezdziectwo, maratony)

nie palenie papieroséw

kontrola ci$nienia tetniczego

wykonywanie badan krwi i moczu wedtug zalecen nefrologa

spozywanie biatka wilo$ci 0,8 - 1 g / kg m. c.

unikanie lekéw przeciwbolowych

Dr n. med. Marta Serwar'lska-SWie;tek,
specjalista choréb wewnetrznych,
nefrologii i transplantologii klinicznej
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